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 Streszczenie
Biopsja kosmówki (CVS) jest wykorzystywana w diagnostyce prenatalnej. Daje możliwość wykrycia zaburzeń 
genetycznych płodu. 
Jej zalety to: możliwość wykonywana zabiegu w pierwszym trymestrze ciąży, stosunkowo krótki czas oczekiwania 
na wynik, ryzyko poronienia takie jak po amniopunkcji. 
Wadami metody są: trudna analiza cytogenetyczna, możliwość kontaminacji materiału biopsyjnego komórkami 
matki, ryzyko wystąpienia mozaiki. Wykonanie biopsji kosmówki zawsze powinno być  podyktowane odpowiednim 
wskazaniem.
 Słowa kluczowe: diagnostyka prenatalna / biopsja kosmówki / mozaicyzm / 
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 Abstract   
Chorionic villus sampling is used in prenatal diagnosis, enabling to detect fetal genetic abnormalities. 
Its advantages include the possibility of performing the procedure during the first trimester of pregnancy, relatively 
fast result, risk of miscarriage comparable to that in case of amniocentesis. 
The disadvantages of this method are: difficult cytogenetic analysis, the possibility of contamination with maternal 
cells and the risk of mosaicism. There should always be a valid indication to perform the CVS procedure. 
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Biopsja	kosmówki	(CVS	–	Chorionic Villus Sampling) jest 




ta	 umożliwia	 oznaczenie	 nieprawidłowości	 genetycznych	 już	






wadami	 rozwojowymi	 lub	 aberracją	 chromosomową,	 nosiciel-
stwa	 mutacji	 genetycznej	 lub	 aberracji	 chromosomowej	 przez	
któregoś	 z	 rodziców,	 a	 także	 u	 kobiet	 ciężarnych	 powyżej	 35	
roku	życia,	ze	względu	na	większe	ryzyko,	w	stosunku	do	popu-
lacyjnego,	wystąpienia	aneuploidii	u	płodu	[5,	6,	7].	Możliwość	





Techniki wykonywania biopsji kosmówki 
































kończyn	 płodu.	W	 związku	 z	 tym	 biopsja	 kosmówki	 powinna	
być	wykonywana	między	11-13	tygodniem	ciąży	zgodnie	z	zale-
ceniami FMF (Fetal Medicine Foundation)	[14,	18].













kosmków	 pobranych	 z	 obszaru	 kosmówki	 kosmatej	 [7,	 8,	 21,	
22].	Pobrany	materiał	zostaje	poddany	oczyszczeniu	z	fragmen-
tów	matczynych	tkanek	i	rozdzielony	na	dwie	części.	Pierwszą	
poddaje	 się	 tzw.	 metodzie	 bezpośredniej	 (short term culture).	
W	tej	metodzie	chromosomy	do	analizy	uzyskuje	się	z	komórek	









nej (long term culture),	polegającej	na	hodowli	trofoblastu	w	in-
kubatorze	 [23].	W	 trakcie	hodowli	podziałom	ulegają	komórki	









Problemy diagnostyczne w biopsji 
kosmówki
Cytogenetyczna	 analiza	 kariotypów	 uzyskanych	 z	 biopsji	
kosmówki,	 szczególnie	 z	 metody	 bezpośredniej,	 jest	 znacznie	
trudniejsza	niż	w	przypadku	amniopunkcji.	Wymaga	dużo	więk-
szego	 doświadczenia	 w	 analizie	 chromosomów.	 Uzyskiwane	
chromosomy	są	bardzo	krótkie	często	nachodzące	na	siebie	i	sła-





Długa	 hodowla	 umożliwia	 uzyskanie	większej	 liczby	me-
tafaz	z	chromosomami	o	jakości	pozwalającej	wykryć	nie	tylko	
aneuploidie	lecz	także	aberracje	strukturalne	(np.	translokacje	i	
delecje).	 Istnieje	 jednak	 ryzyko	kontaminacji	 próbki	 komórka-
mi	matki	 [24].	W	przypadku	gdy	z	długiej	hodowli	otrzymano	
kariotyp	 męski	 (46,XY),	 bądź	 nieprawidłowy	 kariotyp	 żeński	
(np.	47,XX,+21)	oczywiste	jest,	że	badano	komórki	trofoblastu.	
Gdy	 otrzymany	wynik	 jest	 prawidłowym	 kariotypem	 żeńskim	
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(46,XX),	istnieje	prawdopodobieństwo,	że	analizowano	komórki	














Kariotyp	 mozaikowy	 występuje	 częściej	 w	 biopsji	 kos-
mówki	 (w	 obu	metodach)	 niż	w	 amniopunkcji	 [2,	 24].	W	 cy-









tego,	 na	 którym	etapie	 embriogenezy	doszło	 do	 nondysjunkcji	
chromosomów	[7,	27,	28].	












do	łożyska	(CPM – Confinied Placenta Mozaicizm)	[31].	
Mozaicyzm	 ograniczony	 do	 łożyska	 nie	wskazuje	 na	 nie-
prawidłowy	 kariotyp	 płodu,	 może	 być	 związany	 z	 opóźnie-
niem	 wzrostu	 wewnątrzmacicznego	 i	 poronieniem.	 Przyczyną	
jest	 patologiczny	 rozwój	 łożyska	 [24,	 33,	 34,	 35].	Mozaicyzm	




konieczne	 jest	wykonanie	 kontrolnej	 amniopunkcji	 [2,	 6,	 7,	 8,	
24].
Podsumowanie – wady i zalety 
wykonywania biopsji kosmówki
Zaletą	 biopsji	 kosmówki	 jest:	 możliwość	 wykonywania	
w	 pierwszym	 trymestrze	 ciąży	 [6,	 9],	 krótki	 czas	 oczekiwania	
na	wynik	–	od	2	dni	(bezpośrednia	metoda)	do	2-3	tygodni	(me-

























Tabela I. Wady i zalety biopsji kosmówki.
Wady CVS Zalety CVS
Trudna analiza cytogenetyczna Możliwość wykonania w I trymestrze ciąży
Ryzyko wystąpienia mozaicyzmu Krótki czas oczekiwania na wynik
Kontaminacja materiału komórkami matki Ryzyko poronienia takie samo jak przy amniopunkcji
Możliwość określenia tylko aberracji liczbowych w krótkiej 
metodzie
Możliwość zbadania kariotypu i DNA w przypadku 
małowodzia lub bezwodzia
Konieczność wykonania amniopunkcji w przypadku 
pojawienia się mozaiki
Szybsze otrzymanie wyniku badania molekularnego niż po 
amniopunkcji
Większe ryzyko nieprawidłowej interpretacji wyniku
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Biopsja	kosmówki	 jest	 jedyną	 inwazyjną	metodą	możliwą	
do	zastosowania	w	pierwszym	trymestrze	ciąży,	dlatego	dostar-
czenie	rzetelnych	informacji	o	ryzyku	poronienia,	o	trudnościach	
diagnostycznych,	 o	 czasie	 oczekiwania	 na	 wynik	 jest	 ważne	
w	 podejmowaniu	 decyzji	 o	 wykonaniu	 badania	 inwazyjnego	
i	wyboru	odpowiedniej	metody	[36,	37].
W	 przeprowadzanych	 badaniach	wykazano,	 że	 najwyższy	
procent	 nieprawidłowych	wyników	 z	 biopsji	 kosmówki	 otrzy-
mywano	 gdy	wskazaniem	do	wykonania	 badania	 był	 obciążo-
ny	wywiad	genetyczny	(około	68%)	lub	nieprawidłowe	badanie	
ultrasonograficzne	 płodu	 (około	 12%).	Znacznie	mniej	 niepra-
widłowości	 chromosomowych	wykrywano	gdy	badanie	wyko-
nywano	kierując	się	wiekiem		pacjentki	(około	4,5%)	lub	tylko	
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